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緒   言 











症例を疑い症例とし、2010 年から 2014年に PXEと診断した 76症例に対して末梢血を
用いて ABCC6のゲノムシークエンスおよびエクソンデリーションの特定を行った。 
 また、皮膚症状の重症度、合併症の重症度の評価として、PXE international が使
用している Phenodex score™および独自に考案した derm-scoreを用いて調査した。日




結   果 
 日本人 PXE患者の平均年齢は 53.9歳であり、LOVD登録症例の平均年齢 45.7 歳と比
較し、日本人 PXE患者は有意に高齢であった（p<0.001）。一方、日本人 PXE 患者にお
ける血管病変の合併頻度は 38.7％、LOVD 登録症例の合併頻度は 65.1％であり、日本





ては、日本人 PXE 患者では上位 5 つの変異が多い順に c.2542delG（p.V848CfsX83）、
c.1132C>T（p.Q378X）、エクソン 2と 4のデリーション、c.595C>T（p.Q199X）、c.1256G>A
（p.R419X）であり、LOVD 登録患者では c.3421C>T（p.R1141X）、エクソン 23〜29 の
デリーション、c.4015C>T（p.R1339C）、c.3490C>T（p.R1164X）、c.3413G>A（p.R1138Q）
と異なる結果であった。日本人の遺伝子変異の頻度について、上位 5つの変異が全体













考   察 







 今回、我々は皮疹を認めず、眼症状のみを有する 3 症例のうち、2 症例で遺伝子変
異を同定した。遺伝子診断は、早期や典型的な症状を欠く PXE 疑い症例においては、
診断を可能にする有用なツールであり、早期治療や QOLを向上し得る。 
 
 
 
 
